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P lusieurs dizaines d’affections musculaires tant 
acquises que genetiques ont ete identifiees sur des 
bases cliniques, histopathologiques et moleculaires. 
Reunir les elements du diagnostic etiologique passe 
avant tout par l’enquete clinique. L’ existence d’une his- 
toire familiale, dont on etablit le mode de transmission, 
la nature des symptomes et le cours evolutif sont preci- 
ses par Fintcrrogatoire. Les donnees recherchees al’exa- 
men sont simples : presence d’une faiblesse musculaire 
(relever de l’accroupissement et de la chaise), d’une fati- 
gabilite, d’une modification de volume musculaire (atro- 
phie, hypertrophie), de retractions tendineuses marquees, 
en particulier bicipitales, d’une myotonie, d’un ptosis, 
avec ou sans ophtalmoplegie, d’un contexte general, 
d’une atteinte extramusculaire (cceur, systeme nerveux 
central, cataracte). Le premier bilan biologique com- 
porte toujours un dosage des creatine-kinases (CPK). La 
biopsie musculaire est dans la plupart des cas l’examen 
clef pour le diagnostic, a la condition imperative d’etre 
effectuee et interpretee en fonction du contexte clinique 
par une equipe experiments en pathologie musculaire. 
Devant un deficit musculaire lentement evolutif, here- 
ditaire, une dystrophie musculaire est hautement pro- 
bable. Deux myopathies de transmission autosomique 
dominante debutant chez l’adulte jeune sont particulie- 
rement frequentes : la myopathie facio-scapulo-hume- 
rale et la dystrophie myotonique de Steinert. La 
myopathie facio-scapulo-humerale se manifeste par une 
atteinte motrice, atrophique, tres asymetrique, affectant 
principalement les fixateurs de l’omoplate et les muscles 
brachiaux. La severite est variable, allant d’un decolle- 
ment isole d’une omoplate a une atteinte majeure des 
4 membres. Un marqueur genetique fiable sur preleve- 
ment sanguin confirme le diagnostic. La maladie de Stei- 
nert est trap souvent meconnue, alors que le diagnostic 
est aise : visage atone avec ptosis, presence d’une myo- 
tonie des mains, caractere symetrique et distal du defi- 
cit et de l’atrophie, ptosis, atteinte plurisystemique 
(cataracte, calvitie, bloc de conduction et arythmie car- 
diaque, troubles endocriniens). De plus, uniquement 
lorsque la mere est atteinte, meme legerement, l’enfant 
developpe (dans 10% des cas) une forme particuliere- 
ment severe et precoce de la maladie, le Steinert neona- 


tal (SNN), avec hypotonie retard psychomoteur. Le test 
genetique sanguin certifie le diagnostic par la mise en 
evidence d'une repetition excessive d’un triplet CTG; 
la taille de l’expansion, variable au sein d’une meme 
famille, est correlee a la gravite de la maladie. L’ aggra- 
vation de la maladie, souvent constatee d’une genera- 
tional’ autre, correspond a une augmentation du nombre 
de triplets avec une expansion maximale (superieure a 
1 000 triplets) dans la forme neonatale. Poser le dia- 
gnostic de la maladie de Steinert est imperatif pour detec- 
ter les complications cardiaques souvent silencieuses et 
permettre un depistage prenatal, en particulier lorsque 
la mere est porteuse (risque de Steiner neonatal). 
Devant une myopathie de transmission recessive liee a 
l’X (mere transmettrice et asymptomatique, gardens 
atteints), avec deficit atrophiant, predominant sur les 
muscles pelvi-femoraux, associe a de gros mollets et a 
une cardiopathie dilatee, il s’agit soit d'une myopathie 
de Duchenne lorsque F affection est severe avec perte de 
la marche vers 10 ans, soit, en cas d’atteinte plus tardive 
et legere, d’une variante allelique, la myopathie de Bec- 
ker. Le diagnostic est confirme par la biopsie musculaire 
qui revele, en immunomarquage et en western blot, le 
deficit en dystrophine. Celui-ci est complet dans la mala- 
die de Duchenne du fait d’une mutation du gene (situe 
en XP21) entrainant une perte du cadre de lecture, par- 
tiel dans la myopathie de Becker, le cadre de lecture etant 
preserve. Le diagnostic prenatal est realise lorsque la 
mere est transmettrice. 

Lorsque la dystrophie est de transmission autosomique 
recessive, affectant electivement les deux ceintures, res- 
pectant la face, il s’agit d’une dystrophie des ceintures. 
La biopsie musculaire est F examen essentiel permettant 
d’ identifier le type exact de myopathie a partir de F etude 
de la proteine defaillante, membranaire (a-, (3-, y- 
sarcoglycanes : sarcoglycanopathies ; dysferline : dys- 
ferlinopathies) ou cytoplasmique (calpaine : calpaino- 
pathie). L’ identification de la mutation, tres complexe 
(6 genes differents), n'est pratiquee que dans un second 
temps. 

Deux autres dystrophies, beaucoup plus rares que les 
precedentes, sont tres caracteristiques cliniquement : la 
myopathie d’Emery-Dreifuss, de transmission liee a l’X 
ou dominante, associe un tableau peu deficitaire, domine 
par des retractions des biceps brachiaux et une cardio- 
pathie dilatee avec troubles severes de conduction et 
d’excitabilite ; la myopathie distale de Miyoshi, de trans- 
mission autosomique recessive, debute vers l’age de 
20 ans par un deficit atrophiant distal des membres infe- 
rieurs ; le taux des CPK est tres eleve. 

La prise en charge codifiee des complications orthope- 
diques (retractions, scoliose) et cardiorespiratoires a 
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ameliore sensiblement le pronostic des myopathies. 
Dans la myopathie de Duchenne, les corticoides sont 
utilises par certaines equipes pour retarder revolution 
mais les effets secondaires ne sont pas negligeables. Des 
therapies reparatrices moleculaires (remplacement du 
gene defaillant) et cellulaires (greffe de myoblastes, uti- 
lisation de cellules souches) sont encore du domaine de 
la recherche. 

En presence d’une affection musculaire acquise, evolu- 
tive, plusieurs possibilities sont envisagees : myopathies 
inflammatoires, infectieuses, endocriniennes ettoxiques. 
Devant un deficit proximal recent avec myalgies, 
contexte general (asthenie, arthralgies), taux eleve de 
CPK, syndrome inflammatoire, on evoque, en premier 
lieu, une myopathie inflammatoire, polymyosite ou der- 
matomyosite. Seule la dermatomyosite atteint l’enfant 
et comporte une eruption periorbitaire et de la partie 
haute du tronc. La biopsie revele une atrophie des fibres 
plus marquee a la peripherie des fascicules (atrophie 
perifasciculaire), specifique de la maladie, des infiltrats 
inflammatoires perivasculaires et des depots du com- 
plexe d’attaque du complement (C5b-9) au niveau des 
capillaires. Tous ces elements plaident en faveur d’une 
vasculopathie primitive entrainee par un mecanisme 
humoral. La polymyosite survient a l’age adulte. Habi- 
tuellement primitive, elle est parfois d’origine virale 
(VIH, HTLV1, coxsackie). La biopsie revele des infil- 
trats inflammatoires diffus, sans tropisme vasculaire, 
constitues de lymphocytes cytotoxiques, envahissant les 
myocytes. II s’agit done d’un mecanisme mettant en jeu 
Fimmunite cellulaire. L’ existence d’un cancer, associe 
a la polymyosite et surtout a la forme adulte de la der- 
matomyosite, precede souvent les signes musculaires et 
aggrave considerablement le pronostic. La frequence et 
la gravite de cette association impose une enquete 
exhaustive a la recherche d’une neoplasie mammaire, 
ovarienne et uterine chez la femme, bronchique et diges- 
tive chez rhornme. L’une et l’autre de ces affections 
musculaires peuvent survenir au cours d’un lupus, d’une 
sclerodermie, d’un syndrome de Sjogren, d’une polyar- 
thrite rhumatoide, d’une thyroi'dite. Le traitement est une 
urgence therapeutique car il s’agit d’ affections graves 
pouvant entrainer rapidement le deces. La corticothera- 
pie constitue le traitement de premiere intention, effi- 
cace dans plus de 70 % des cas, a condition de respecter 
les regies suivantes : forte dose initiale ( 1 mg/kg/j de 
prednisone) a maintenir jusqu’a regression des signes 
cliniques et diminution nette du taux de CPK, reduction 
lente (au maximum de 10 %, tous les 10 j) jusqu’a une 
dose minimale efficace a poursuivre durant plusieurs 
annees. La kinesitherapie est tres utile pour eviter la myo- 
pathie des corticoides. Une myopathie cortisonique peut 
rendre compte d’une stagnation voire d’une deteriora- 
tion motrice. Laire la part entre une rechute inflamma- 
toire et une myopathie cortisonique n’est pas toujours 
facile ; la remontee des CPK et l’aspect inflammatoire a 
l’imagerie par resonance magnetique musculaire sont 
2 arguments essentiels pour la recidive de la myosite. 
Au moindre doute, une nouvelle biopsie s’ impose. En 
cas de resistance primitive ou secondaire, d’ intolerance 


ou de dependance aux corticoides, on recourt soit au 
methotrexate (0,5 a 0,7 mg/kg/semaine, intramuscu- 
laire), soit aux immunoglobulines polyvalentes intra- 
veineuses. S’il n’y a toujours pas de reponse en depit de 
cette strategie, il faut remettre en doute le diagnostic 
(recherche d’une myosite a inclusion, d’une dystrophie 
musculaire, en particulier la maladie de Becker et la 
myopathie distale de Miyoshi) et depister une neoplasie 
latente. 

La myosite a inclusions est une myopathie inflammatoire 
au statut tres particulier. Elle se singularise par un debut 
tardif, apres 50 ans, une evolution lente, une repartition 
particuliere de l’atteinte musculaire, qui debute aux qua- 
driceps et affecte precocement les muscles distaux (fle- 
chisseurs des doigts des mains, releveurs des pieds), et 
1’ absence de reponse a la corticotherapie. Le diagnostic 
est pose sur la biopsie musculaire qui revele 3 elements : 
une formule inflammatoire de type immunite cellulaire, 
comme dans la polymyosite ; la presence de vacuoles bor- 
dees au sein de fibres atrophiques ; la presence d’inclu- 
sions tubulo-filamentaires de 15 a 20 nm de diametre, 
siegeant dans le cytoplasme et les noyaux. L’hypothese 
d’un vieillissement accelere du muscle a ete evoquee 
devant 1’ accumulation de proteine beta-amyloi'de et 
d’ubiquitine. La myosite a inclusions ne repond pas aux 
corticoides ; les immunoglobulines intraveineuses per- 
mettent inconstamment de stabiliser la maladie. 

Les myopathies virales s’expriment par un tableau Cli- 
nique et histologique de polymyosite. La myosite peut 
survenir a tous les stades de 1’ affection par le virus de 
l’immunodeficience humaine (VIH). L’ alternative dia- 
gnostique est une myopathie mitochondriale induite par 
la zidovudine ( AZT). Devant des myalgies febriles, pre- 
cedees d’un cedeme palpebral et s’accompagnant d’une 
hypereosinophilie, on evoque une trichinose confirmee 
par les tests serologiques. 

La fasciite a macrophages a ete caracterisee recemment 
sur une formule biopsique tres singuliere et specifique : 
infiltration macrophagique du fascia et du muscle 
contigu. Le tableau clinique est beaucoup moins speci- 
fique : myalgies, arthralgies, asthenie, deficit absent ou 
modere. L’ affection s’observe chez des patients ayant 
eu des injections intramusculaires de vaccin contenant 
de 1’ aluminium. 

L’atteinte du tissu musculaire squelettique fait partie de 
la plupart des endocrinopathies ; elle peut dominer voire 
reveler F affection. Le diagnostic repose sur les dosages 
hormonaux et la reversibilite de l’atteinte musculaire 
apres correction de l’anomalie endocrinienne. L’hyper- 
thyroi'die est la premiere cause de myopathie endocri- 
nienne, se manifestant habituellement par une faiblesse 
musculaire proximale. Chez un patient asiatique pre- 
sentant des episodes paralytiques de quelques heures, il 
faut systematiquement evoquer une paralysie periodique 
thyrotoxique, souvent revelatrice de l’hyperthyroidie. Le 
diagnostic repose sur la constatation d’une hypokalie- 
mie et l’effondrement de l’hormone thyreo-stimuline 
(TSH). Devant une exophtalmie et une ophtalmoplegie, 
on pratique une imagerie orbitaire a la recherche de gros 
muscles oculomoteurs caracteristiques de l’ophtalmo- 
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pathie basedowienne. L’hypothyroidie, plus rare, se 
manifeste par un enraidissement musculaire douloureux 
et des crampes avec elevation du taux de CPK. Chez un 
patient atteint de dysthyroidie, 1’ aggravation de la fati- 
gabilite musculaire, la survenue d’un ptosis, d’une dys- 
phonie, de fausses routes doivent evoquer une 
myasthenie, confirmee par la presence d’un bloc neuro- 
musculaire, d’ anticorps anti-recepteurs de 1’ acetyl- 
choline et d’une reponse favorable aux anticholinestera- 
siques. Devant une faiblesse musculaire pelvienne et des 
manifestations osseuses (douleurs, fractures, deminera- 
lisation), on recherche une hyperparathyroidie primaire 
(adenome) ou secondaire a une insuffisance renale et une 
osteomalacie. 

Devant un tableau associant a des degres divers une oph- 
talmoplegie, des troubles bulbaires, un deficit ou une fati- 
gabilite des membres, on recherche une myasthenie, une 
myopathie mitochondriale ou une myopathie oculo-pha- 
ryngee. La myasthenie est probable lorsqu’il y a fluc- 
tuation franche des symptomes (ptosis alternant). 
Lorsqu’il existe une histoire familiale, autosomique 
dominante, de ptosis et de dysphagie d’aggravation pro- 
gressive, survenant apres 40 ans, il s’agit d’une myopa- 
thie oculo-pharyngee. Le diagnostic est confirme par la 
mise en evidence sur echantillon sanguin d’une repeti- 
tion excessive (superieure a 7) d’un triplet GCG du gene 
Poly(A) binding protein 2. L’ association a l’ophtalmo- 
plegie chronique d’une atteinte plurisystemique (surdite, 
retinite pigmentaire, ataxie cerebelleuse, neuropathie 
peripherique, cardiomyopathie) et (ou) d’une fatigabi- 
lite douloureuse est en faveur d’une myopathie mito- 
chondriale, survenant a tout age, habituellement 
sporadique. La biopsie musculaire est l’examen deter- 
minant qui revele une accumulation de mitochondries 
sous forme de fibres rouges dechiquetees avec la tech- 
nique du trichrome ( ragged red fibers), dont la dysfonc- 
tion est attestee en histochimie par un deficit en 
cytochrome-oxydase. 

La survenue d’une intolerance a l’effort et (ou) d’une 
myolyse, en dehors de tout deficit musculaire perma- 
nent, suggere une myopathie metabolique. S’il existe 
une fatigabilite musculaire douloureuse limitant 1’ effort 
court, il peut s’agir soit d’une maladie de McArdle qui 
correspond a la defaillance d’une enzyme de la glyco- 
genolyse, la phosphorylase, soit d’une mitochondriopa- 
thie. L’ absence d’elevation du taux de lactates a l’effort 
oriente vers le McArdle. La biopsie seule confirme le 
diagnostic avec soit une surcharge glycogenique et un 
deficit en phosphorylase (McArdle), soit une accumu- 
lation mitochondriale. La survenue d’ episodes de myo- 
lyse avec gonflement musculaire douloureux, urines 
noires, elevation massive des CPK peut survenir dans la 
maladie de McArdle et dans le deficit en carnitine pal- 
mityl transferase (CPT), enzyme permettant l’entree des 
acides gras a chaine longue dans la cellule musculaire. 
Dans cette derniere affection, 1’ effort court est norma- 
lement effectue, mais la myolyse survient au decours 
d’efforts prolonges, d’un jeune ou d’une infection. Le 
diagnostic est confirme par le deficit enzymatique sur 
lymphocytes. 


La detection d’une myopathie iatrogenique ou toxique 
passe par une enquete minutieuse centree sur l’inter- 
rogatoire. De nombreux agents therapeutiques ou 
toxiques ont un effet pathogene sur le muscle dont 1’ ex- 
pression est variee tant sur le plan clinique (myalgies, 
fatigabilite, deficit aigu ou chronique, amyotrophie, 
rhabdomyolyse aigue, syndrome myasthenique) 
qu’histologique : necrose/regeneration, myopathie 
vacuolaire, inflammation, surcharge mitochondriale. 
Les hypocholesterolemiants, fibrates et statines sont a 
l’origine de myalgies, d’une fatigabilite musculaire et 
plus rarement de faiblesse. La chloroquine, la colchi- 
cine et l’amiodarone induisent, en administration chro- 
nique, une myopathie deficitaire qui justifie la biopsie 
revelant un processus vacuolaire autophagique. Une 
myopathie aigue avec paralysie flasque tres severe peut 
survenir soit chez des patients traites par corticoides 
intraveineux et curarisants, soit dans le contexte d’un 
choc infectieux. 

Myalgies et fatigue musculaire sont un motif majeur 
de consultation. Dans la tres grande majorite des cas, 
il s’agit d'une pathologie fonctionnelle. La premiere 
etape est d’eliminer une affection musculaire organique 
sur la normalite de l’examen clinique, d’un bilan bio- 
logique minimal (CPK, hemogramme, proteine C reac- 
tive, hormone thyreo-stimuline, bilan phosphocalcique) 
et, au moindre doute, d’un electromyogramme. Des 
arguments s’inscrivent en faveur de l’hypothese fonc- 
tionnelle : la richesse des douleurs (brulures, piqures, 
dechirure, coup de poignard), leur topographie (dif- 
fuses, migratrices), leur chronologie (permanentes, y 
compris la nuit). D’autres symptomes extramusculaires 
sont souvent retrouves : paresthesies, engourdisse- 
ments, impatiences, prurit, fatigabilite musculaire, 
arthralgies et surtout asthenie. D’autres pathologies 
sont frequemment associees : gastrite, colopathie, pal- 
pitations, lombalgies. Le retentissement est souvent 
important : insomnie, arret professionnel. La mise en 
evidence de points douloureux a la pression, multiples, 
a predominance periarticulaire renvoie aux fibromyal- 
gies qui representent un des cadres des myalgies fonc- 
tionnelles. La prise en charge passe par un dialogue 
avec le patient avec pour objectif de le rassurer sur 1’ ab- 
sence de lesions musculaires, d’expliquer la perturba- 
tion de l’integration du message douloureux, d’analyser 
d’eventuels facteurs psychologiques (depression, 
anxiete, stress), de mettre fin a des consultations mul- 
tiples. La prescription fait appel aux tricycliques ( sou- 
vent mal supportes initialement), au clonazepam 
(Rivotril), aux traitements centres sur la relaxation et 
les massages et eventuellement a une psychotherapie. 
En conclusion, la pathologie musculaire ne doit pas etre 
consideree cornme une « chasse gardee » du specialiste. 
C’est au medecin generaliste que revient la charge de 
depister une dystrophie myotonique de Steinert, une 
polymyosite ou une myopathie iatrogene. La connais- 
sance des principaux signes des affections musculaires 
les plus frequentes doit faire partie de la formation 
medicale de base ; elle conditionne une prise en charge 
therapeutique adaptee. ■ 
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